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HBC NAZIONALE

(ARCHIVIO NAZIONALE DELLE FAMIGLIE CON HEREDITARY BREAST CANCER)

LINEE GUIDA PER LA COMPILAZIONE DEGLI ALBERI GENEALOGICI

Ideazione e Prima Stesura ad opera di Lucia Mangone (Modena, Novembre 1999)

Ultima modifica: Gennaio 2001
1. Le generazioni.

Un albero genealogico è costituito solitamente da 5 diverse generazioni: spesso l’intervista viene condotta ad una donna con neoplasia mammaria (presente o pregressa) che sarà indicata come probanda (o “probando” nei rari casi di c. mammario maschile). Si tratta solitamente di una donna di circa 50-60 anni e costituisce la IIIa generazione dell’albero genealogico. E’ partendo dalla probanda che verranno raccolte le informazioni per la compilazione dell’albero.

Nel caso in cui l'intervista venga invece condotta ad un soggetto sano, probando dell'albero sarà il caso di neoplasia più vicino a questo (in questo caso perciò il consultante e il probando non sono la stessa persona). 

In ogni caso le generazioni vengono individuate secondo le seguenti definizioni:

Ia generazione:
quella dei nonni

IIa generazione:
quella dei genitori e degli zii

IIIa generazione:
quella della probanda, dei fratelli, delle sorelle e dei cugini

IVa generazione:
quella dei figli e dei nipoti (figli di fratelli e cugini)

Va generazione:
quella dei nipoti

Si riporta in figura un albero genealogico standard: 
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2. Genere e fratria.

Per indicare graficamente il genere dei soggetti si utilizzerà la forma consueta: un quadrato per gli uomini, un cerchio per le donne e un rombo qualora il genere sia sconosciuto. 

Le linee orizzontali degli alberi indicano la relazione di fratria: una linea terminata indica fratria completa, una linea aperta, cioè non terminata, indica fratria incompleta per mancanza di informazioni, come esemplificato nella figura. 
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3. Dati anagrafici.

Per ogni soggetto dovranno essere raccolti i dati anagrafici: nome e cognome, data di nascita, residenza. Data la difficoltà di reperire tali dati, si indicano anche le informazioni minime da raccogliere per compilare un albero genealogico: 


Informazione minima
Dati anagrafici

I° generazione 

(nonni)
Nome, età e residenza dei nonni.
Nome e cognome, data di nascita, residenza dei nonni e dei loro fratelli.

II° generazione 

(genitori)
Nome, età e residenza dei genitori e degli zii.
Nome e cognome, data di nascita, residenza dei genitori e degli zii.

III° generazione (probanda)
Nome e cognome, data di nascita, residenza della probanda, dei fratelli; nome ed età dei cugini.
Nome e cognome, data di nascita, residenza della probanda, dei fratelli e dei cugini.

IV° generazione 

(figli)
Nome e cognome, data di nascita, residenza dei figli della probanda; nome ed età dei nipoti.
Nome e cognome, data di nascita, residenza dei figli e dei nipoti della probanda.

V° generazione 

(nipoti)
Nome e cognome, età, residenza dei nipoti.
Nome e cognome, data di nascita, residenza dei nipoti.

4. Dati riguardanti il tumore.

Per quanto riguarda il tumore, è chiaro che l'informazione completa è il referto istologico. Qualora non sia possibile ottenerlo, occorre almeno richiedere la conferma dei dati da parte di un medico (di famiglia o specialista) o dal Registro Tumori.

Si userà il colore rosso per indicare i tumori della mammella e dell’ovaio ed il tratteggiato (o un altro colore) per tumori insorti in sede diversa.

Per evidenziare il diverso livello di attendibilità, si può usare la seguente convenzione:
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Sotto il segno grafico che individua il soggetto, verrà trascritto il codice internazionale del tumore (vedi allegato) e l'età di insorgenza. (es.: BR:56 indica un c. mammario insorto all'età di 56 anni).

In caso di un soggetto deceduto, si aggiungerà l'età del decesso (es.: d:70)

Per indagare sulla natura della neoplasia, accertarsi se il soggetto è stato sottoposto a un intervento chirurgico più o meno demolitivo e/o a chemio-radioterapia. Occorre tener presente che:

· UTERO:  spesso viene praticata una isterectomia (parziale o totale) per tumori maligni ma anche per fibromi o fibromatosi uterina. Accertarsi, se possibile, se è un tumore dell’endometrio o del collo dell’utero.

· OVAIO: data l’importanza dell’associazione mammella-ovaio, si consiglia di indagare accuratamente sulla natura primitiva del tumore ed escludere i tumori dell’utero e degli annessi.

· PROSTATA: nei soggetti anziani è un tumore molto frequente, ma spesso si tratta di ipertrofie prostatiche!

5. Suggerimenti per la raccolta dei dati.

Data la già citata difficoltà nel ricordo dei dati anagrafici, cui si aggiunge l'ulteriore difficoltà di ricordare informazioni non ben comprese e molto sgradevoli riguardanti un tumore, si ritiene utile elencare una serie di suggerimenti per facilitare l'intervista.

E' conveniente iniziare il dialogo dalla generazione dell'intervistata (fratelli e sorelle), risalire ai genitori e ai nonni e infine scendere ai figli e nipoti.

Se è difficile ricordare l'età di decesso o l'età della insorgenza della neoplasia, è utile sollecitare l’intervistato con domande del tipo:

D.:” A quanti anni è morto il nonno?”

R.:” Non ricordo.”

D.:” Ne avrà avuti 70?”

R.:” No, sicuramente più di 90.”

D.:” A che età la mamma ha avuto un tumore alla mammella?”

R.:” Non ricordo.”

D.:” Ne avrà avuto 50 ?”

R.: “No, io ero già sposata, quindi ne aveva almeno 70!”

Per indagare la malignità del tumore e per accertarsi se era primitivo o metastatico, si possono porre domande del tipo:

MAMMELLA:

D.:” La nonna aveva un tumore mammario: benigno o maligno?”

R.: “Non saprei”

D.:” Ma le hanno asportato tutta la mammella?”

R1:”No, non hanno asportato nulla, ma il capezzolo era in dentro…”

R2:”No, non hanno tolto nulla ed è vissuta altri 20 anni…”

R3:” Sì, le hanno tolto tutta la mammella…”

POLMONE: 

D.:"E' morto dopo poco tempo dalla diagnosi? era un forte fumatore?"

FEGATO: 

D.:"Era portatore di cirrosi epatica? Beveva? Aveva contratto un’epatite virale?"

CERVELLO: 

D.:"Era sicuramente partito dal cervello? È sicura che non avesse un tumore da un’altra parte?"

COLON: 

D.:"Ha fatto un intervento ? Hanno asportato un pezzo di intestino? Poi ha fatto cure con chemioterapia? Ha perso i capelli?"

6. Valutazione dell’accuratezza dei dati.

L’accuratezza dei dati riportati nell’albero genealogico potrà essere valutata mediante i seguenti punteggi: 

ANA (ACCURATEZZA ANAGRAFICA)

1- nome, cognome, data di nascita, residenza di tutti i soggetti presenti nell’albero in 5 generazioni; 

2- nome, cognome, data di nascita dei soggetti presenti nella I°, II°, III° generazione; 

3- nome, cognome, età (vita o decesso) dei soggetti presenti nella I°, II° e III° generazione;

4- nome, cognome, età (vita o decesso) dei soggetti presenti nella II° e III° generazione;

5- nome (presente o assente), cognome (presente o assente), età dei soggetti presenti nella II° e III° generazione.

TUM
 (ACCURATEZZA TUMORALE)

Si riferisce solo ai tumori della mammella e dell’ovaio

Poiché è impossibile reperire i referti di soggetti deceduti all’inizio del secolo, per la I generazione, quella dei nonni, saranno ritenute valide le sole informazioni anamnestiche, purché suffragate da dati indicativi di malignità. L’accuratezza viene quindi classificata in base ai dati relativi alle altre generazioni:

1- referto isto-citologico di tutti i tumori;

2- referto isto-citologico del 50% dei tumori;

3- cartella clinica o esami strumentali (ad es.: mammografia) o conferma di un Registro Tumori, ove presente;

4- elementi che indicano lo stato di malignità (ad es.: mastectomia, CT, RT)

5- riferimenti solo anamnestici (ricordi).

Allegato 1




140 LIP
Lip

141 TONGUE
Ton

142 SALIVARY GLANDS
Sal

145 ORAL CAVITY
Oral

150 ESOPHAGUS
Eso

151 STOMACH 
Sto

152 SMALL INTESTINE 
Int

153 COLON 
Col

154 RECTUM
Rec

155 LIVER
Liv

156 GALLBLADDER & BILE DUCTS
Gall

157 PANCREAS
Pan

158 PERITONEUM-RETROPER. 
Per

161 LARYNX 
Lar

162 LUNG
Lung

163 PLEURA
Ple

170 BONE
Bone

171 SOFT TISSUE
Soft

172 SKIN(MELANOMAS)
Mel

173 SKIN (CARCINOMAS) 
Skin

174 BREAST
Br

180 CERVIX UTERI
Cerv

182 CORPUS UTERI 
End

183 OVARY
Ov

185 PROSTATE
Pro

186 TESTIS 
Tes

188 BLADDER
Blad

189 KIDNEY-URETER-URETHRA 
Kid

191 BRAIN
Bra

192 OTHER NERVOUS SYSTEM 
Snc

193 THYROID GLAND 
Thyr

194 ENDOCRINE GLANDS
End

199 Cancer Site Unknown
CSU

200,202 NON H. LYMPHOMAS
LnH

201 HODGKIN'S DISEASE 
MH

203 MULTIPLE MYELOMA 
MM

204 LYMPHOID LEUKEMIA 
LL

205 MYELOID LEUKEMIA 
LM
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